DIAGNOSTICO

POMPE

CUESTIONARIO
PARA EL DIAGNOSTICO
DE ENFERMEDAD DE POMPE

Awareness

PEDIATRIA

SANOFI GENZYME w2



GRADO DE AFECTACION DEL MUSCULO

PEDIATRIA

LOS PACIENTES PEDIATRICOS CON LOPD EXPERIMENTAN
DEBILIDAD MUSCULAR PROXIMAL'-2*

> Se observd debilidad de los
musculos flexores del cuello
en 75% de los pacientes!

> Otros mUdsculos comUnmente
afectados incluyen el glateo
mayor, iliopsoas, biceps y
deltoides’

I 50%-80% de los pacientes

I 20%-50% de los pacientes

<20% de los pacientes

*Adaptado de van Capelle y van der Beek.
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ALGORITMO

ENFERMEDAD DE

POMPE

PEDIATRIA

Caidas frecuentes, Juego poco activo, torpeza, poca tolerancia al
ejercicio, retraso en la adquisicion de pautas motoras

¢ Sin compromiso cognitivo ¢ Sin afectacion de la sensibilidad

L T

\ v v

Debilidad muscular Compromiso de los Otros signos y sintomas
proximal siguientes musculos + signos adicionales a la debilidad
« CPK: Valor entre 500-3000 u/L « Flexores del cuello muscular proximal
« LDH: Valor entre 450-2800 u/L « Gluteus maximus « Escoliosis
- Transaminasas: Elevadas « lliopsoas « Biceps + Deltoides | « Diarrea persistente no
Persistentemente - Signo de Gowers (+) infecciosa
« Incontinencia Urinaria
- Diferencia de la CVF en
posicién sentada y supina >10%
1.6

Dosaje de actividad de alfa glucosidasa en
gota de sangre seca

Adaptado del Algoritmo para diagndstico de EPIT del Consenso Argentino para EP 2018, MEDICINA (Buenos Aires) 2018; Vol. 78 (Supl. I): 1-23

INFORMACION DESTINADA A LOS PROFESIONALES FACULTADOS PARA PRESCRIBIR O DISPENSAR MEDICAMENTOS

Mayor informacién disponible a peticion.
Argentina: Genzyme de Argentina S.A. — Av. Fondo de la Legua 161 - C.P. BJEB1609 — Boulogne, Prov. de Buenos Aires, Argentina — Tel: (011) 4708-6900 - www.sanofi.com.ar

Chile: Sanofi-aventis de Chile S.A.. - Av. Presidente Riesco 5435, of. 1802, Las Condes, Santiago, Chile Tel: 233408400 - www.sanofi.cl
Paraguay: Sanofi-Aventis Paraguay S.A - Av. Costanera y Calle 3, Parque Industrial Barrail. Asuncion, Paraguay. Tel: (595) 21 288 1000 - www.sanofi.com.py
Uruguay: Sanofi-aventis Uruguay S.A. - Héctor Miranda 2361 Oficinas 1001, CP 11300 — Montevideo. Tel: 2710 3710 - www.sanofi.com.uy
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SOLICITUD DE ESTUDIO PARA e
ENFERMEDAD DE POMPE PEDIATRIA

DATOS DEL PACIENTE

Nombre y Apellido: DNI:
Edad: Fecha Nac.: N° de Afiliado: N° H. Clinica:
Fecha: Ciudad: Pais:

¢Presenta al menos uno de los siguientes sintomas/signos que sugieran compromiso

de debilidad muscular?

Juego poco activo (dificultad para correr y saltar)

Caidas frecuentes

Dicultad para subir escaleras

Fatiga

Dicultad para cambiar de posicion supina (acostado) a posiciéon sentada

Miopatia facial

Debilidad en los mUsculos flexores del cuello

Escoliosis

¢Presenta al menos uno de los siguientes sintomas/signos que sugieran compromiso

de la funcion respiratoria?

[ Dificultad para respirar

[ Infecciones Respiratorias frecuentes

0 Alteraciones del suefio (apneas, sueno interrumpido, ronquidos, cefaleas matinales,
bajo rendimiento escolar)

¢Presenta al menos uno de los siguientes sintomas/signos que sugieran trastornos

nutricionales, alimentarios y/o gastrointestinales?

[0 Dificultad para masticar/ agotamiento de la masticacion?

O Mal progreso del peso

[0 sintomas gastrointestinales difusos (diarrea, constipacion, saciedad femprana)

Presenta un valor de CK elevado

O s 0Ono

DATOS DEL MEDICO

Ciudad: Pais:
Institucion:

Médico:

e-mail: Tel.:

Firma y Sello
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